






要約:高い頻度で存在する遺伝性部分ビオチニダーゼ欠損症が、2次的原因により多く存在

し、種々の疾患郡の病態の一部の原因を形成していることを発見した。またその病因には

ビタミンであるリポ酸の代謝が関与していることを見出した。更には、実験動物モデルを

開発して、先天ビオチン欠乏症候群がヒトで存在する可能性に対して、新生児血中ビオチ

ン値の測定を乾燥血液ろ紙を使用して計測した。 


